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OoPIS

Vecina nasljednih metabolickih bolesti nazvanih jos i prirodenim gre$kama metabolizma je posljedica mutacija gena koji kodiraju
enzime. Nedostatak ili nedjelotvornost enzima dovodi do nakupljanja metabolita supstrata ili do nedostatka enzimskih proizvoda.
Postoje stotine bolesti, a vetina je izrazito rijetka; tipiéno se svrstavaju prema zahvaéenom supstratu (npr. ugljikohidrati,
aminokiseline, masne kiseline).U nekim drzavama, najvise u SAD-a se rutinski provode pretrage na specifi¢ne nasljedne
metabolicke bolesti, ukljuéujuéi fenilketonuriju i galaktozemiju. Fenilketonurija je klini¢ki sindrom obiljeZzen umnim zaostajanjem
sa spoznajnim poremecajima i poremecajima ponasanja, uzrokovan povisenjem fenilalanina u serumu. Primarni uzrok je
nedostatna aktivnost fenilalanin hidroksilaze. Galaktozemija je posljedica nasliednog manjka enzima koji pretvaraju galaktozu u

glukozu. Uloga medicinske sestre u radu s djecom oboljele od ovih rijetkih bolesti je od izuzetne vaznosti kako u samom radu s
djecom tako i s roditeljima.

U radu je potrebno: - definirati obiljeZja fenilketonurije i galaktozemije
- opisati dijagnostiku i lijeenje ovih bolesti
- opisati specifiénosti u radu s djecom oboljele od ovih bolesti
- definirati uloge medicinske sestre u zdravstvenoj njezi
- citirati koristenu literaturu
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Predgovor

Ovaj rad napisan je kao zavrSni rad s namjenom zakljucivanja trogodiSnjeg studija sestrinstva na
sveucilistu Sjever. Izjavljujem da sam ovaj rad pisala samostalno koriste¢i se steCenim znanjem i
literaturom koja je navedena. Ovim putem zahvalila bih se mentorici Ivani Zivoder na mentorstvu,
stru¢nom vodenju te korisnim informacijama i savjetima koje mi je pruzila tijekom pisanja ovog
rada. Zahvaljujem se na njezinoj strpljivosti, angaZziranosti i dostupnosti. Veliko hvala mojim
roditeljima i braci koji su mi bili podrska i potpora tijekom studiranja. Zahvaljujem se i svojim

prijateljima koji su vjerovali u mene ¢ak i onda kad sam ja sumnjala.



Sazetak

Fenilketonurija je nasljedni metabolicki poremecaj koji nastaje zbog nedostatne aktivnosti enzima
fenilalnin-hidroksilaze te posljedi¢nog Stetnog nakupljanja aminokiseline fenillanina i njenih
metabolita. Ukoliko je poremecaj nelijeCen, uzrokujeteSka oStecenja mozga koja se ocituju
psihomotornim zaostajanjem, epilepsijom, malim opsegom glave, stanju sliénom autizmu. Ukoliko
je poremecaj na vrijeme uocen i pravilno lijeCen, dijete je potpuno zdravo. LijeCenje se sastoji od

dozivotne prehrane bez fenilalanina.

Galaktozemija je posljedica nasljednog manjka enzima koji pretvaraju galaktozu u glukozu. Ishrana
s mlijekom kod takve djece dovodi do teskih oStecenja jetre, bubrega i mozga te negativno utjeCe na
vid. Medutim, ako se bolest u prvim danima Zivota otkrije i tretira odgovoraju¢om dijetom, dijete
ostaje zdravo. Tretman se sastoji od strogog izbjegavanja galaktoze, sastavnog dijela mlije¢nog

Secera, koji se nalazi u maj¢inom mlijeku, kravljem mlijeku i drugim ziveznim namirnicama.

Novorodenacki skrining je sustavno pretrazivanje cjelokupne populacije novorodencadi odredene
regije ili cijele drzave na one bolesti koje su dostupne u lijecenju, a koje se mogu vrlo rano klinicki

prepoznati.

Svakom se novorodenom djetetu u Republici Hrvatskoj prije napustanja rodilista uzme kap krvi na
papiri¢, posalje u laboratorij i u slucaju da je nalaz pozitivan djeca se pozivaju u Ambulantu za

metabolicke bolesti Klinike za pedijatriju na Rebru.

Klju¢ne rijeci: fenilketonurija, galaktozemija, novorodenacki skrining



Summary

Phenylketonuria is an inherited metabolic disorder caused by insufficient activity of the enzyme
phenylalanine hydroxylase and the consequent accumulation of harmful amino acids phenylalanine
and its metabolites. If the disorder is not treated properly, it can cause severe brain damage that can
manifest in psychomotor retardation, epilepsy, small head circumference, condition similar to
autism. If the disorder is detected in time and properly treated, the baby is completely healthy.
Treatment consists of lifelong diet without phenylalanine.

Galactosemia is the result of hereditary lack of enzymes that convert galactose to glucose. Feeding
such children with milk can cause severe damage to the liver, kidneys and brain, and can negatively
affects vision. But if the disease in the first days of life is detected and treated with a suitable diet,
the child remains healthy. The treatment consists of strict avoidance of galactose, lactose
component, which is found in breast milk, cow's milk and other foodstuffs.

Newborn screening is a systematic search of the entire population of newborns in certain region or
the entire country on those diseases that are available in the treatment, which can be early clinical
recognized.

To each newborn in Croatia before leaving the maternity ward is taken a drop of blood on a piece of
paper, sent to the laboratory and in the case that the result is positive children are invited to the

clinic for metabolic deseases of Department of Pediatrics, University Hospital Center Zagreb.

Keywords: phenylketonuria, galactosemia, newborn screening



Popis koristenih kratica

PKU Fenilketonurija
PAH Fenilalaninhidroksilaza
BH4 Tetrahidrobiopterin

HPA Hiperfenilalalinemija



Sadrzaj

Lo UVOO. e 1
2. Tumacenje i pojam fenilKEtONUITIE .........cueriiiiiiiiieie e 3
2.1. OtKrice feNIIKELONUITIE .. .eoviiiiiiiieiiee et 4
2.2. Otkri¢e moguénosti dijetnog 1JECENTA .......ccviiiiiiiiiiicii e 5
2.3. Otkrice fenilketonurije U HIVatSKO] .....ccooviiiiiiiiciiiici e 6
2.4. Klinicka slika fenilKetOnUITIE . ........cccviiiiiiiiiiiiiec e 7
2.5. DiJagnoza fenilKEIONUITIE. .......oiiiiiiiiei bbb 7
2.6. Lijecenje feNIIKEIONUITIC . .civiiiiiiiieiie ittt ettt e s neesneeene e 9
A R o (0o 4T 2 ORI 10
2.8. Fenilketonurija majke 1 oStecenje ploda..........cveiiiiiiiiiiiiiee e 10
I C -1 Fo 1 (0 V4=1 01| - RSSO 12
3.1. OtKrice galaKIOZEIMIJE ....cuveuieieiieiee ettt bbb b ne e 12
3.2, KINICKA SITKA ...ttt e et e enneas 13
R T <ol | TP PRSP PR OPR PP 14
4. NovOrodenacki SKITNINE .......cciviiiieiiiiieii e e e nnnes 15
4.1. Skrining na fenilketonuriju U HIVALSKOJ.........coviiiiiiiiiiiicee e 16
4.2. Upute za vadenje krvi za novorodenacki SKrining .........ccoccoevviiiiiiiniiniic e 17
4.3. Udruga za pomo¢ obiteljima sa fenilketonurijom...........ccocoeeriiieniiiiniiis e 18

4.3.1. AKEIVNOSTE UATUGE ...ttt ettt 19
5. Uloga medicinske Sestre U ZdraVStVENOJ NJEZI .......c.coireiereeiiieiee ettt 20

5.1. Moguce sestrinske dijagnoze, ciljevi i intervencije kod djeteta oboljelogod fenilketonurije i

QAIAKEOZEMIJE ...ttt et e et e et et et e e te e r e ra e te et e nnaens 23
5.1.1. Smanjena moguénost prehrane u/s sa 0SNOVNOM bOIEStI.........cevveriiiiiiiiiiiie e 23
5.1.2. Proljev u svezi s promjenom Prefrane........cccoceeiveiiieeiie et see e 23
5.1.3. Nedostatak znanja i vjestina roditelja u svezi s 0snovnom bolesti..........ccccceerveriirrnenne 24

5.1.4. Visok rizik za odbijanjem hrane u svezi promjene okusa 1 prilagodene dijjete ................ 24



5.1.5. Strah U SVEZI S OSNOVNOM DOIESTE ...ttt seeeeeneeenenee 24

5.1.6. Nemogu¢nost majke da doji u/s osnovnom bolesti djeteta..........ccocerveriieriiinniieninninnne 25
5.2. EAUKACTIA FOAITEIJA ...t 25
0. ZAKIJUCAK ...t 27

7 LI B AU ..ttt et e et n e e ettt e e e et et e e e e nnnnnnnnn 29






1. Uvod

Nasljedne metabolicke bolesti pripadaju skupini monogenetski nasljednih bolesti i uzrokovane su
mutacijom jednog gena, nasljeduju se Mendelovim pravilima nasljedivanja, a ¢ine 10% svih
monogenetskih bolesti. Fenilketonurija i druge bolesti hiperfenilalaninemije su skupina nasljednih
bolesti koje mnastaju zbog poremecaja u oksidaciji aminokliselinefenilalanin u tirozin.
Fenilketonurija pripada medu prvim nasljednim metabolickim bolestima. Uzrok fenilketonurije su
mutacije gena. Obi¢no u novorodencadi nema simptoma. Vecina djece je pri rodenju zdrava, no
nakon nekoliko mjeseci kako se fenilalanin nakuplja razvijaju simptome. Djeca pokazuju izricitu
hiperaktivnost, poremecaj drzanja tijela i psihoze, imaju neugodan miris po miSevima u mokraci i
znoju, svijetliju kozu i kosu te boju o¢iju, moze se pojaviti osip sli¢an dojenackom ekcemu. Rana

dijagnoza se postavlja testom pretrazivanja krvi ili novorodenackim skriningom. [1]

Novorodenacki skrining je postupak u okviru preventivne medicine kojemu je svrha sustavno
otkrivanje bolesne novorodencadi kod koje ¢e pravovaljana dijagnoza i lijeCenje dovesti do
znacajnog smanjenja smrtnosti, morbiditeta i invalidnosti. Uzorak krvi treba uzeti svakom
novorodencetu zdravom i bolesnom, doneSenom 1 nedoneSenom. U nacelu treba izvaditi krv
neposredno prije otpusta djeteta iz rodilista, ne prije kraja treceg dana zivota. Uzima se kapljica krvi
sa dorzolatelarne strane pete novorodenceta, kapljicu krvi treba upijati jednom stranom papirica

gdje je oznacen krug sve dok krv ne prodre i na drugu stranu papirica. [2]

U sekundarno prihvacene probire na fenilketonuriju i konatalnuhipotireozu , neke zemlje su uvele
probire i za galaktozemiju, cistiénufibrozu, kongenitalnu adrenalnu hiperplaziju, misi¢nu distrofiju i
mnoge druge. Djeca sa povisenom koncentracijom fenilalanina se pozivaju u Ambulantu za
metaboli¢ke bolesti Klinike za pedijatriju na Rebru; (dr. Vladimir Sarnavka, mr. sc. spec. pedijatar,
Zavod za genetiku i bolesti metabolizma, Klinika za pedijatriju Medicinskog fakulteta Sveucilista u

Zagrebu, Kispaticeva 12).

Lijecenje fenilektonurije podrazumijeva dijetu posebno pripremljenih proizvoda koji ne sadrze
fenilalanin, a zamjenjuje prirodne bjenacevine. LijeCenje bi trebalo trajati doZzivotno, uz strogi
nadzor rasta i razvoja djeteta te koncentracije fenilalanina u krvi. Prognoza je rano otkrivanje i

dosljedno lijecenje djece.

Galaktozemija je metaboliCka bolest koja proizlazi iz naslijedenog poremecaja koji sprjecava

pravilan metabolizam galaktoze, Secera koji se nalazi u mlijeCnim proizvodima poput mlijeka.



Nagalaktozemiju treba posumnjati ukoliko se u laboratorijskim pretragama nade galaktoza i

galaktozal-fosfat. [3]

Prvi simptomi se javljaju u prvom tjednu zivota, ubrzo nakon prvih obroka mlijeka. Novorodencad
ne dobiva na tezini, odbijahranu, povraca, dobije Zuticu i prestaje normalno rasti. Jetra se povecava,
u mokraci se pojavljuje prekomjerna koli¢ina bjelancevina i aminikiselina, tkivo oti¢e i u tijelu se
nakuplja voda. Dijagnoza se potvrduje nedostatkom galaktoza 1-fosfat uridiltransveraze u krvi
jetrenim stanicama. LijeCenje se osniva na dijeti bez imalo galaktoze (za dojencad je sojino mlijeko
umjesto kravljeg). Dugoro¢na prognoza lijeCene djece je dobra, mogu imati blagi zaostatak u rastu ,

blaze govorne poteskoce.



2. Tumacenje i pojam fenilketonurije

Fenilketonurija je metabolicka bolest uzrokovana povisenjem fenilalnina u serumu. Dolazi do
poremecaja hidroksilacijefenilalanina u tirozin koji nelije¢en dovodi do nagomilavanja fenilalnina u

njegovih metabolita u tjelesnim tekuc¢inama. [1]

Novorodenée se rada zdravo naizgled, tek nakon nekoliko tjedana pojavljuju se simptomi
usporenog psihomotornog razvoja i djeca ne nauce na vrijeme sjediti, stajati i hodati, razvijaju
epilepticke napadaje, javljaju se psihomotopninemiri, promjene ponaSanja, skolonst
samoozljedivanju. Imaju karakteristican miris znoja i mokraée na miSeve Sto dovodi do
fenilmlijecne kiseline koju ta djeca izluCuju. Dijagnoza se postavlja na temelju klinicke slike 1
laboratorijskih nalaza (pozitivnim testom ferikloridom, nalazom povecane koncentracije
fenilalanina u krvi i mokraci). LijeCenje se provodi dijetom, unosom posebnih mjesavina

aminokiselina bez fenilalanina. LijeCenje bi trebalo trajati dozivotno. [1]

Fenilketonurija je nasljedni metaboli¢ki poremecaj koji nastaje zbog nedostatna aktivnosti enzima
fenilalanin-hidroksilaze te posljedi¢nog Stetnog nakupljanja aminokiseline fenilalanina i njezinih
metabolita u tjelesnim teku¢inama s posljedicnom teSkom MR , epilepsijom 1 ostalim neuroloSkim

poremecajima.

Fenilketonurija je autosomno recesivni poremecaj hidroksilacije fenilalanina u tirozin.
Fenilketonurija 1 druge fenilalninemije su skupina nasljednih bolesti koje nastaju zbog poremecaja u

oksidaciji aminikiselinafenilalanina u tirozin.

To je bolest iz te skupine u kojoj je jasno utvrdena veza izmedu naslijedenog biokemijskog
poremecaja i mentalne zaostalosti (Folling 1943. ), prva bolest iz te kategorije za koju je otkrivena
mogucnost dijetnog lije¢enja (Bickel 1954. ) i prva za koju je izgraden laboratorijski pokus
prikladan za sistemsko traganje (novorodenacki skrining) u cjelokupnoj novorodenackoj populaciji
(Guthrie 1963).

Fenilketonurija je rijeka metaboli¢ka bolest s kojom se novorodence rodi naizgled zdravo, ali ako se
ne lijeci javljaju se simptomi teSkog oSteCenja mozga koji se viSe ne moze popraviti. Genetski
deformirana bolest-PKU se nasljeduje od roditelja koji su zdravi, ali nose u sebi gen koji prenosi
bolest. Medutim, ne mora svako dijete takvog roditeljskog para naslijediti bolest. Bolesno ¢e biti
ono dijete koje nosi dva gena za PKU: jedan je naslijedio od majke, a drugi od oca. Ostala djeca tog

roditeljskog para koje nose gen bilo od oca ili majke, kao i ona koja nisu naslijedila nijedan gen za



PKU bit ¢e zdrava. Vjerojatnost da takav roditeljski par dobije bolesno dijete je 25%, a vjerojatnost
da dobije zdravo je 75%. Otprilike jedno dijete na 50 000-70 000 novorodencadi rada se bez toga
enzima. Incidencija bolesti znatno varira. Prosje¢na je oko 1:11000, a seZe od oko 1:3500 do 1:5000
u Turskoj 1 Irskoj, do oko 1:60 000 u Japanu i Kini. U Hrvatskoj je incidencija svih

hiperfenilalaninemija oko 1:83 200, najvisa je u Hrv. Zagorju, a najniza u Dalmaciji. [2]

Gen koji kodira enzim fenilalaninhidroksilazu (PAH) nalazi se na drugom kraku 12.
kromosoma:12qg22-q24. Do danas je poznato preko 500 mutacija PAH gena. Vecina bolesnika su
dvostruki heterozigoti, postoji dobra korelacija izmedu fenotipa i genotipa. U bolesnika sa

neklasi¢nim oblicima bolesti nalaze se nize koncentracije fenilalanina.

Aminokiselina fenilalanin je prirodni sastavni dio bjelan¢evina od kojih je graden organizam ljudi,
Zivotinja i biljaka. Hranom u kojoj ima bjelanéevina, dijete dobiva i aminokiselinu fenilalanin u
koli¢ini koja je obi¢no puno veéa nego Sto je potrebno za normalan rast i razvoj i Zzivot.

Visakfenilalanina iz hrane zdravi organizam razgradi i odstrani iz organizma.

Fenilalanin je esencijalna aminokiselina od koje se nakon resorpcije iz crijeva mjanja koli¢ina
ugraduje u tjelesne prostore, a preostali dio se mora oksidirati u tirozin. Bolesno dijete sa PKU
razlikuje se od zdravog samo po tome $to njegov organizam ne moze razgraditi i odstraniti viSak
fenilalanina kojeg dobiva hranom. Zbog toga se u takve djece nakuplja fenilalanin u tjelesnim
tekuc¢inama i u krvi u velikim koncentracijama. Pove¢ana koncentracija fenilalanina u krvi djeluje

toksi¢no na mozak djeteta, ometa mu razvoj i trajno ga ostecuje.

2.1. Otkrice fenilketonurije

1934g. u Norveskoj je otkrivena fenilketonurija zahvaljujuéi dr. Absjorn Follingu. Majka dvoje
djece nakon dugotrajnog neuspje$nog obilazenja i trazenja pomo¢i, obratila se dr. Follingu,
lijecniku koji je u tadasnje vrijeme bio na dobrom glasu kao poznavatelj biokemije, buduci da je
prije negoli je postao lijecnik, studirao kemiju. Oboje djece koje je majka dovela na lijecenje, bilo je
teSko umno zaostalo, djevojCica je imala 6 godina, znala je nekoliko rijeci izreci, imala je tipi¢ne
znakove spasticne paralize sa uobicajenim tesko¢ama kretanja. Mladi brat od 4 godine nije govorio
niti hodao, nije pratio pogledom predmete oko sebe niti je kontrolirao stolicu i mokrenje. Drugih
znacajnih nalaza koji bi upucivali na uzrok umne zaostalosti nije bilo. Dr. Folling nakon pregleda

pristupio je jednostavnim kemijskim analizama. Jednostavni pokusi za dokazivanje Secera i



bjelancevine u mokraci bili su negativni. Zatim je mokrac¢i dodao nekoliko kapi otopine Zeljeznog
klorida (feriklorida), reagensa kojim se u mokraci bolesnika sa dijabetesom mogu naéi ketoni; u
pozitivnom sluc¢aju mokra¢a poprimi purpurno crvenu boju. U malih pacijenata koje je doktor
pregledaovao primijetilo se da je mokra¢a poprimila zelenomodru boju. Prvi je zakljucak bio da

dvoje djece, sestra i brat sa umnom zaostalo$¢u izlu¢uju u mokraci nesto ¢ega nema u zdrave djece.

Pritom su se nametnula dva pitanja: izluc¢uju li sva umno zaostala djeca takvu tvar u mokraci i koji
je kemijski sastav te tvari. Odgovor na prvo pitanje bio je da nepoznata tvar u mokraci nije
posljedica umne zaostalosti bilo kojeg uzroka, nego da je vezana uz samo neke odredene, vjerojatno
naslijedene uzroke umne zaostalosti. Na drugo pitanje o prirodi tvari koju ta djeca izlu¢uju odgovor
je dobiven kemijskom analizom, koja je dokazala da je rije¢ o fenilpiruvicnoj kiselini. Time je bila
otkrivena nova bolest, za koju je dr. Filling predlozio naziv ,,fenilpiruvi¢na slaboumnost®, ¢ime se
zeljelo dokazati da je rije¢ o bolesti pracenoj umnoj zaostaloS¢éu uz koju bolesnici izlucuju
fenilpiruvicnu kiselinu u mokraéi. Kasnije je za tu bolest predloZen naziv ,,fenilketonurija® ¢iji se
naziv zadrazao do danas. Dr. Folling naZalost nije mogao pomoci oboljeloj djeci, ali je svojim
otkricem ucinio prvi veliki korak jer je povezao kemijske promjene u mokracéi oboljele djece sa
nasljednim oblikom umne zaostalosti i tako izdvojio fenilketonuriju od velikog broja drugih, u
njegovo vrijeme jo§ nepoznatih uzroka mentalne retardacije. Inace je dr. Folling bio vrlo omiljen,

povucen i skroman ¢ovjek kojeg je okolina cijenila.

Poznatu uzre€icu ,,znanje je moc¢*, on je okrenuo u ,,znanje je skromnost“. Za svoje otkri¢e Folling
je primio visoko priznanje tada$njeg predsjednika SAD-a Johna F. Kennedya za dostignuca u

istrazivanju umne zaostalosti. [3]

2.2. Otkri¢e mogucénosti dijetnog lijeCenja

Moralo je pro¢i dvadeset godina istrazivanja fenilketonurije da bi se ostvarila moguénost uspjesnog
lije¢enja te djece. Jedno od vaznih otkri¢a na tom bilo je da fenilpiruvicna kiselina u mokraci
potjece od neobi¢no visoke koncentracije aminokiseline fenilalanina u krvi. Godine 1954. njemacki
je lije¢nik HorstBickel dosao na slijede¢u zamisao o mogucénosti lijeCenja fenilketonurije: ako je
povecana koncentracija fenilalanina u krvi glavno kemijsko obiljezje fenilketonuri¢nedjece, mozda
je bas fenilalanin ta Stetna tvar koja ometa razvoj mozga. Kad bi se ogranicila koli¢ina fenilalnina u
hrani, mozda bi se smanjila i njegova koli¢ina u krvi, pa bi time otpao i nepovoljan u¢inak na razvoj

mozga.



lako je teorijski jednostavna, ovu je zamisao bilo u ono vrijeme tesko ostvariti, teSkoca je bila u
tome Sto fenilalnin ulazi u organizam gotovo iskljucivo ugraden u bjelancevine zivotinjske i biljne
hrane. Smanjiti unos fenilalnina bio je mogu¢ drasti¢nim smanjenjemu nosa bjelanéevina, ali buduci
da su bjelancevine neophodna 1 nenadomjestiva grada za izgradnju djecjeg organizma,
uskrac¢ivanjem bjelancevina zaustavilo bi se rast i razvoj djeteta; dijete bi mozda i bilo izlije¢eno od
fenilketonurije, ali bi propalo zbog nedostatka bjelancevina. Rjesenje tog problema bilo je jedino u
tome da se iz bjelanCevina hrane, prije davanja djetetu, na neki nacin odstrani fenilalnin i da se tako
preradenom hranom hrani oboljelo dijete. Bickel je unato¢ svim teskocama uspio u suradnji s
roditeljima njihova teSko ometenog djeteta oboljelog od fenilketonurije nakon nekoliko tjedana
provedene takve umjetne prehrane. Time je bio otvoren put za daljnju razradu usje$nog lijeCenja

fenilketonurije prehranom sa smanjenim unosom fenillalnina. [3]

Bickelovo otkri¢e potvrdili su 1 drugi istrazivaéi, a proizvodaci djecje hrane brzo su uocili mogucéi
financijski interes i proizvodnji i prodaji hrane s ograni¢enom koli¢inom fenilalninaza prehranu i

lijecenje fenilketonuri¢ne djece.

2.3. Otkrice fenilketonurije u Hrvatskoj

Prvi pisani tragovi fenilketonurije u Hrvatskoj potjecu s pocetka Sezdesetih godina kada je prof. dr.
Jureti¢, pedijatar u Rijeci prepoznao i potvrdio pokusom ferikloridom u mokraci bolest jednog

djeteta. U ono vrijeme nije bilo moguénosti lijecenja.

Znacajan dogadaj bio je u Dubrovniku 1966g. organiziran na inicijativu Ministrstva zdravlja SAD-
a, kada je Americ¢ka vlada odobrila novac za izvodenje 100 000 Guthrijevih testova u nekoliko

vecih rodilista tadasnje Jugoslavije. [4]

Program je bio voden iz Instiituta za zaStitu majke i djece u Beogradu 1 bilo je otkriveno i uspjeSno

lije¢eno desetak fenilketonuri¢ara, medu kojima i neka djeca iz Hrvatske.

Toc¢ni zapisi o rezultatima nisu dostupni, a nakon §to su sredstva potrosSena, prestao je kod nas
sustavni rad u ranom otkrivanju fenilketonurije u novorodencadi. Ipak je korist bila da je naSa Sira

javnost bila upoznata s problemom fenilketonurije.

Vecina nasljednih metabolickih bolesti je posljedica mutacije gena koji kodiraju enzime.

Nedostatak ili nedjelotvornost nekog enzima dovodi do nakupljanja metabolita ili do nedostatka



enzimskih proizvoda. Postoji mnogo metabolickih bolesti, i unazad nekoliko godina znatno je sve
unaprijedeno primjenom novih laboratorijskih testova. Tomu je pridonjela nova laboratorijska
tehnika tandemske spektometrije masa kojom se kapi krvi mogu identificirati metaboliti specifi¢ni
za 30-ak nasljednih metabolickih bolesti. Uz standardno prihvacene probire na fenilketonuriju i

konatalnuhipotireozu uvedeni su probiri na galaktozemiju, cisticnufibrozu, misi¢nu distrofiju. [3]

Novorodenacki skrining ili probir sustavno je pretrazivanje cjeolokupne populacije novorodencadi
odredene regije ili cijele drzave na one bolesti koje su dostupne u lijeenju, a koje se klinicki mogu
dovoljno rano prepoznati. Prema procjenama u Hrvatskoj godisnje se rada oko 500 djece sa
nasljednim metabolickim bolestima. Nakon otkri¢a bolesti pozivaju se u Ambulantu za metabolicke

bolesti Klinike za pedijatriju Rebro.

2.4. Klini¢ka slika fenilketonurije

Djeca sa klasi¢nom fenilketonurijom u prvim danima i tjednima zivota nemaju uocljivih simptoma.
Tek nakon nekoliko tjedana pojavljuju se znakovi usporenom psihomotornog razvoja: djeca ne
nauce sjediti, Stajati i hodati u pravo vrijeme, 25% i viSe djece ima epilepticke napadaje, razvija se
hipotonija muskulature, psihomotorni nemir, promjene ponaSanja, sklonost samoozljedivanju,
mikrocefalija, hipoplazija zubne cakline i zaostatak u tjelesnom razvoju. Oko Cetvrtine zahvacene
djece ima dojenacki egzem, hipopigmentaciju koze 1 kose te karakteristican miris znoja i mokrace
na miseve, §to potjece od fenilmlije¢ne kiseline koju ta djeca izlucuju. Kvocijent razvoja, odnosno
kvocijent inteligencije nelijecene djece pada od oko 100 u prvim tjednima Zivota na oko 40 1niZze u

dobi od 2 do 3 godine i dalje se odZzava na toj razini. [1]

2.5. Dijagnoza fenilketonurije

Rana dijagnoza se postavlja kada se vrstom pretraZivanja u novorodenceta nade visok nivo
fenilalanina i nizak nivo tirozina. Ukoliko se fenilketonurija javlja u obitelji, a moze se izvrSiti
analiza DNK ¢lana obitelji koji je pogoden boles¢u, primjenjuje se amniocenteza ili analiza uzorka

korionske resice i analiza DNK kako bi se dijagnosticirala ili iskljucila bolest u fetusa. [1]

Dijagnoza fenilketonurije postavlja se na temelju opisane klinicke slike i slijedecih laboratorijskih

nalaza:



1. Pozitivnim testom ferikloridom na fenilpiruviénu kiselinu koji postaje pozitivan tek nakon

tjedana;
2. Nalazom povecane koncentracije fenilalanina u krvi i mokraci;
3. Nalazom normalne koncentracije tirozina u krvi;

4. Iskljucenjem primarnog poremecaja metabolizma pterina. Guthriejevim testom za brzu procjenu

utvrduje se koncentracija fenilalnina u krvi. [3]

Iz kartica s uzorcima krvi isjecaju se kruzici propisane veli¢ine i polazu na povrs$inu medijuma za
testiranje. Kod poviSene koncentracije fenillanina pojavit ¢e se oko kruzi¢a zona rasta
bacilucasuptilisa. Promjer rasta bacilusasuptilisa proporcionalan je koncentraciji fenillanina u krvi.
Kartice sa uzorcima krvi tretiraju se prethodno u autoklavu, a inhibicija se poti¢e odlezavanjem u
termostatu. Da bi lijecenje fenilektonurije bilo uspjesno i da bi se sprijecila pojava nepopravljivih
oSte¢enja mozga, dijagnozufenilektonurije treba postaviti rano, ve¢ u prvim danima Zivota, prije

nego se pojave klinicki simptomi bolesti. Zato se provodi novorodenacki skrining.

Blage wvarijante klasicne fenilketonurije uzrokovane su nedostatnom funkcijom enzima
fenilalaninhidroksilaze, ali u njih postoji odredena aktivnost enzima kao rezultat blazih gena. Kod
klasi¢ne PKU bolesnici ¢esto imaju razine fenilalanina manje od 20mg/dl (1, 2mM/L). Oni s
djelomi¢nim nedostacima tipi¢no imaju razine manje od 8 do 10 mg/dl za vrijeme dok su na
normalnoj prehrani. Za razlikovanje od klasi¢éne potrebno je odrediti aktivnost jetrene
fenilalaninhidroksilaze izmedu 5 i 15% normale ili u€initi analizu mutacija. Posrijedi je blaza
klini¢ka slika s manjim poveéanjem koncentracije fenilalanina. Potreban je trajni nadzor, a dijeta
moze biti blaza. Maligne hiperfenilalaninemije uzrokovane su poremecajima metabolizma
biopterina. Bolesnici s ovim poremeéajem unato¢ dosljedno provedenoj prehrani, dijeti i postignutoj
normalizaciji koncentracije fenilalanina pate od mentalne retardacije i drugih progresivnih
neuroloskih simptoma. Neke od ovih bolesti mogu se lijeiti davanjem neurotransmitera. Zato je
pravilo da se u svakog djeteta sa fenilektonurijom ucine i osnovni testovi na poremecaje
metabolizma biopterina. Neka djeca imaju prolaznu novorodenacku hiperfenilalaninemiju koja traje
nekoliko dana ili tjedana, a u pravilu je bezazlena, zahtijeva samo nadzor, a rijetko kad i prolaznu
dijetu. [3]



2.6. Lijecenje fenilketonurije

Princip lijeCenja je u tome da se hranom od prvih dana Zivota unosi samo onoliko fenilalanina
koliko je potrebno za ugradnju u vlastite proteine i da se time sprijeci nakupljanje viska fenilalanina
u organizmu 1 oSte¢enje mozga. Dijetu je moguce provoditi posebnim mjesavinama aminikoselina

bez fenilalanina.

Takvi preparati imaju oblik praha uz dodatak malih koli¢ina uobicajenog adaptiranog kravljeg
mlijeka u prasku ili druge niskoproteinske hrane kojima se osigurava minimum fenilalanina
potrebnog za izgradnju vlastitih tjelesnih proteina. Takva specijana hrana ima izgled mlijeka u
prahu koje se u to¢no odmjerenoj koli¢ini razrjeduje vodom i daje svakog dana u nekoliko obroka.
Preparat takve hrane koji je odobren kod nas se zove ,,PAM®. To je djeci jedini izvor bjenancevina
(jer prirodne bjelnacevine koje se najvise nalaze u mesu, mlijeku, jajima, ribi, itd. dijete ne smije
jesti jer sadrze vrlo velike koli¢ine fenilalanina). Primjeri na trziStu dostupnih proizvoda bez
fenilalanina su Xphe proizvodi (XP Analog za dojen¢ad, XPMaxamaid za djecu od 1 do 8g. , XP
Maxamum za djecu od vise od 8 g.); Phenex | iPhenexll; Phenyl-Free | i Il; FKU-1, -2 i -3;
PhenylAde (razliciti); Loflex i Plexy 10. Osim takve specijalne ljekovite hrane, dijete smije
konzumirati samo one namirnice koje su propisane jelovnikom. To je voce, neke vrste povréa koje
se moraju to¢no vagati te kruh i tjestenina od posebnog brasna koje sadrzi malo proteina.
Namirnice sa malom koli¢inom fenilalnina su graSak, kupus, krastavac, rotkvice, smokve, tresnje,

limun, §ljive te mandarine. [5]

Preporucljivo je uzimanje dodataka poput ribljeg ulja. Restrikcijskom dijetom zapoéetom nakon

dvije ili tri godine mogu se kontrolirati samo ekstremna hiperaktivnost i konvulzije.

Neki smatraju da je prekidanje sprecijalne prehrane kada je razvoj mozga gotovo zavrsen siguran,
ali postoje izvjestaji koji upucuju na probleme sa ucenjem i ponaSanjem zbog smanjene
inteligencije, pa je razlog da se razmotri takav postupak i da se tom specijalnom dijetom nastavi.
Zato vecina doktora smatra da ograni¢en unos fenilalanina treba trajati cijeli Zivot. Dijetno lijecenje
fenilketonurije trebalo bi trajati dozivotno, Uz strogi nadzor rasta i razvoja djeteta i koncentracije

fenilalanina u krvi koja u dojencadi ne bi smjela prelaziti 4, a u strijih 6 mg%. [5]

Radi toga se dva puta mjeseCno ili prema dogovoru, Salje uzorak djetetove osuSene krvi na
poebnom filter papiricu iz kojeg se mjesri koncentracija fenilalanina. Dok je u dojencadi i djece

dijetno lijecenje nuzno za normalan razvoj, u odraslih sprje¢ava smetnje koncentracije, ponasSanja,



pamcenje i slicne manje upadljive tegobe. U tom pogledu postoje individualne razlike izmedu

pojedinih bolesnika.

2.7. Prognoza

Nelijecene fenilketonurije je loSa s obzirom na propadanje mentalnih i nervnih funkcija, popratnu
sistematsku epilepsiju i teskoce i komplikacije koje prijete takvom djetetu. Oko polovice nelijeCene

djece dozivi 20 godina, oko tre¢ine 30 godina. [5]

Osim osobne i obiteljske nesree, ta su djeca velik teret obitelji i druStvu. Prognoza je rano
otkrivene i dosljedno lijeCene djece za razliku od nelijeCene ili kasno lijeCene odlicna. Uz
adekvatnu dijetnu terapiju djeca sa lijeCenom fenilketonurijom ni po ¢emu se ne razlikuju od
zdravih vr$njaka. Zbog toga su minimalna sredstva i napori koji se ulaZzu u organiziranje
sistemtskog traganja za fenilketonurijom 1 u lijeenje te djece puno manja od cijene uzdrzavanja

teSko oStecene, nelijecene djece. [6]

2.8. Fenilketonurija majke i oSteé¢enje ploda

Dio djevojcica 1 djeCaka koji se lijee od fenilketonurije s vremenom napusti dijetno lijecenje.
Uzrok je tomu Cinjenica da se do prije nekoliko godina nije znalo za korist doZivotnog dijetnog
lije¢enja, komoditet, specijalneprilike, itd. Zato danas ima sve veci broj mladih Zena s lijeCenom
fenilketonurijom koje su napustile dijetu, a koje su dozrele do generativne dobi. Takve zene, u kojih
je koncentracija fenilalanina u krvi za vrijeme trudnoc¢e ve¢a od 20mg/dL (miligrama po decilitru)
radaju u visSe od 90% slucajeva djecu s oSte¢enjem mozga koje se ocituju zaostajanjem u
psihomotornom razvoju, a vise od 70% te djece ima mikrocefaliju. Manji postotak ima prirodenu
sr¢anu manu, koarktaciju aorte i sindrom hipoplasticnog lijevog srca, atrezijajednjaka, s ili bez
traheoezofagealnefistule, poremecaje rotacije crijeva, rascjep usne i nepca i druge malformacije.
Vjerojatnost oStecenja djeteta opada s koncentracijom fenilalnina kojoj je plod bio izoZen za

vrijeme gestacije. [7]

Uzrok ostecenja djece fenilketonuri¢nih majki jest djelovanje fenilalanina ili njegovih metabolita u
najranijoj fazi organogeneze - rijec je tada o pravoj hiperfenilalaninemi¢noj toksi¢noj embriopatiji,

koja ne ovisi 0 genetskom statusu djeteta s obzirom na fenilketonuriju. Da bi se sprijecila ta pojava,



treba majku vratiti na strogi dijetni rezim i normalizirati koncentraciju fenilalnina u krvi prije
otpocetka planirane trudnoce i tijekom cijelog njezinog trajanja odrzavati je ispod 5mg%. Jedino

pod tim uvjetom postoji velika vjerojatnost da ¢e se roditi zdravo dijete. [7]



3. Galaktozemija

Galaktozemija je metabolicka bolest koja proizlazi iz naslijedenog poremecaja koji sprjecava
pravilan metabolizam galaktoze, Secera koji se nalazi u mlijenim proizvodima poput mlijeka.
Nagalaktozemiju treba posumnjati ukoliko se u laboratorijskim pretragama nade galaktoza i
galaktoza 1-fosfat. [3]

3.1. Otkrice galaktozemije

Probir na galaktozemiju uveden je svugdje u svijetu, u vecini zemalja Europe, SAD-a , Japanu i
Australiji. Radi se mikrobioloski E. coli test ili E. coli u kombinaciji sa bakteriofagom, tzv.
Paigenovtest, testovi za procjenu aktivnosti enzima galaktoza 1-fosfat uridiltransferaze —GALT tzv.
fluorescentini spot-skrining ili Beutlerovtest. Ovi se testovi ¢esto kombiniraju sa DNA analizom
mutacije. Rabi se i enzimatsko—kalorimetrijski (Qantase) test kojim se mjeri galaktoza i galaktoza
1-fosfat. Kod svih testova ima lazno pozitivnih rezultata. Bolest je rijetka, prosje¢na incidencija je
1:80 000, a moze se i treba klinicki prepoznati ako se na nju misli. Tri su poznata nasljedna

enzimska poremecaja metabolizma galaktoze. [3]

Za klinicke manifestacije najodgovornija su dva metabolita: galaktitol, uglavnhom za stvaranje
katarakte i galaktoa-1- fosfat za ostale manifestacije. Ovisno o enzimskom poremecaju i njegovoj
dubini te unosu galaktoze dolazi do nakupljanja jednog ili obaju ovih metabolita i razvoja klinicke
slike. Svi poremecaji metabolizma galaktoze su autosomno-recesivni i mogu se sprije€iti

izbjegavanjem galaktoze u hrani. [5]

Galaktozemija je metaboliCka bolest koja proizlazi iz naslijedenog poremecaja koji sprjecava
pravilan metabolizam galaktoze, Secera koji se nalazi u mlijeCnim proizvodima poput mlijeka.
Nagalaktozemiju treba posumnjati ukoliko se u laboratorijskim pretragama nade galaktoza i
galaktoza 1-fosfat. Sposobnost istrazivanja te bolesti je ograni¢ena nedostatkom zivotinjskih
modela. Nove informacije ukazuju da sli¢nosti izmedu ljudi i musica mogu pruziti znanstvenicima
korisne tragove. Otkri¢e tretmana za galaktozemiju komplicirano je jedinstvenom osjetljivoséu
izmedu razli¢itih organizama prilikom oSteCenja u metabolizmu Secera. Naprimjer,
akumulacijagalaktoze u miSeva nema iste fizioloske posljedice kao ljudi, ogranicavajuci tako

napredak u ovom podruc¢ju rada. [5]



Musica (Drosophilamelanogaster) je popularni modelni organizam u laboratorijima koji se Kkoristi
ve¢ mnogo desetlje¢a u brojnim istrazivanjima, ukljucujuéi i one o bolestima ljudskog metabolizma.
Znanstvenici sa Emory University razvili su musice koje nose genetske promjene slicne onima kao

kod bolesnika sa galaktozemijom. [1]

3.2. Klinic¢ka slika

Klasi¢na galaktozemija zbog nedostatka galaktoza -1-fosfat-uridiltransferaze najcesca je bolest ove
skupine. Incidencija mu iznosi 1/62 000 poroda, ucestalost nosilastva je 1/125. U tipi¢nim
slu¢ajevima, kad je manjak enzima potpun ili gotovo potpun, prvi simptomi se javljaju ve¢ u prvom

tjednu zivota, ubrzo nakon prvih obroka mlijeka. [3]

Novoroden¢ad ne dobiva na tezini, odbija hranu, povraca, imaju proljev, ubrzo se javlja
hepatomegalija, usporeni rast, konjugirana zutica, sepsa, ascites, Fanconijev sindrom, edemi i drugi
znakovi zatajenja jetre i bubrega. Moze se pojaviti hemoliti¢ka anemija. NelijeCeni mogu umrijeti u
nekoliko dana. Djeca sa galaktozemijom toliko su sklona sepsi uzrokovanoj E. coli da se u
dijagnozi novorodenacke E. coli-sepse uvijek mora uzeti u obzir i galatozemija. Katarakta se
pocinje formirati nekoliko dana nakon rodenja, a tijekom slijedec¢ih tjedana postaje ireverzibilna. U
blazim slu¢ajevima djeca samo slabije napreduju, imaju hepatomegaliju i posljedice ostecenja
tubula. Djeca ostaju niskog rasta. Polagano se razvijaju ciroza jetre, katarakta i mentalna zaostalost.

U bolesnica se pojavljuje i zatajenje jajnika. [3]

Parcijalni manjak enzima od 10 do 50% normalne aktivnosti (najéeS¢etzv. Duarte—varijanta), u
pravilu je asimptomatski i moze zadavati niz dijagnostickih teSkoca, posebno ako dijete na jednom
alelu ima mutaciju za pacijalni, a na drugom klasi¢ni oblik bolesti. Tada je obi¢no i potrebna

terapija.

Uz klinicku sliku i laboratorijske pokazatelje ostecenje jetre i bubrega dijagnozu podupiru pozitivne
reduktivne supstancije u urinu uz izostanak glikozurije (zbog o$teéenja tubula prisutna je i manja
glikozurija) i povisena koncentracija galaktoze u serumu i urinu. Konac¢no se bolest dokazuje
mjerenjem enzimske aktivnosti u eritrocitima. Za novorodenacki skrining prikladan je Beutlerov

test koji se osniva na mjerenju galaktoza-1-fosfat-uridiltransferaze u kapi krvi. [3]



3.3. Lijecenje

LijeCenje se osniva na dijeti bez imalo galaktoze (za dojencad je to sojino mlijeko umjesto
kravljeg). Nju treba zapoceti pri prvoj sumnji na ovu bolest, ne ¢ekajuci nalaze pretraga. AKo se
dijeta zapo¢ne na vrijeme, simptomi se mogu postupno i povuci. Dugorocna prognoza lijecene
djece je dobra, iako ih dio moze imati blagi zaostatak u rastu, blaze govorne teSkoce i druge
diskretne mentalne poremecaje. Nedostatak galaktokinaze o€ituje se klini¢ki samo kataraktom, a u
iznimnim slu¢ajevima pseudotumorommozga. Bolesnici imaju poviSene koncentracije galaktoze u
serumu i urinu. Bolest se dokazuje mjerenjem aktivnosti galaktokinaze u stanicama krvi. Incidencija
iznosi 1/40 000 poroda. LijeCenje se osniva na dijeti bez mlijeka, a po potrebi i drugih izvora
galaktoze. Manjak uridindifosfatgalaktoza 4-epimeraze moze biti djelomican ili potpun. Klinicki
nalikuje klasi¢noj galaktozemiji, javlja se i gubitak sluha, dijagnosticira se mjerenjem aktivnosti
epimeraze u eritrocitima. Incidencija u Japanu iznosi 1/23 000 poroda. Nije poznato uzrokuju li

male koli¢ine te hrane probleme u duzem vremenskom periodu. [3]

Zena koja zna da nosi gen za galaktozemiju mora tokom trudnoée takoder u cjelosti prestati uzimati
hranu koja sadrzi galaktozu. Galaktozemija se moZe u trudnoc¢i sprijeciti odgovaraju¢om dijetom.
Ukoliko majka ima visok nivo galaktoze u krvi, ona moze prolaziti kroz posteljicu i izazvati

kataraktu. Osobe sa ovim poremecajem moraju se odreéi galaktoze za cijeli Zivot. [8]



4. Novorodenacki skrining

Novorodenacki skrining je postupak u okviru preventivne medicine kojemu je svrha sustavno
otkrivanje bolesne novorodencadi kod koje ¢e pravodobna dijagnoza i lije¢enje dovesti do
znacajnog smanjenja smrtnosti, morbiditeta i invalidnosti. Etika nacela i kriteriji za uvrStavanje
neke bolesti u program sustavnog pretrazivanja nisu se mnogo mjenjali od pocetka organiziranja

takvih programa. Skrining na fenilketonuriju i konatalnuhipotireozu su opéenito svugdje prihvaceni.

[2]

Laboratorij republickog skrininga novorodenc¢adi osnovan je 1978. godine kao pilot-projekt u koji
su bile uklju¢ene samo 4 bolnice u Zagrebu, 11 bolnica iz ostalih krajeva Hrvatske i 1 bolnica iz
Makedonije. Taj se inicijalni popis postupno $irio tako da danas laboratorij pokriva novorodencad

36 bolnica/rodilista iz Republike Hrvatske. [4]

Novorodenacki skrining ili probir je sustavno pretrazivanje cjelokupne populacije novorodencadi
odredene regije ili cijele drzave na one bolesti koje su dostupne u lije€enju, a koje se klinicki ne
mogu dovoljno rano prepoznati. Programi novorodenackog skrininga su primjer sekundarne
prevencije, Sto znaci ramo otkrivanje bolesti u njezinoj pretklini¢koj fazi ili u vrlo ranoj fazi

razvoja.

Pojava programa novorodenackog skrininga predstavljala je Sezdesetih godina malu revoluciju u

preventivnoj medicini. Danas su takvi programi $irom svijeta prihvaceni.

Da bi se neka bolest uvrstila u program sistemskog traganja, a da zato postoji i javno zdravstveno
opravdanje potrebni su i neki uvjeti. To su razumno visoka incidencija, dostupnost lijecenju,
nemogucnost rane klini¢ke dijagnoze, laboratorijski testovi, povoljan odnos tro§kova programa
prema ekonomskoj koristi od ranog otkrivanja 1 lijecenja te prikladni organizacijski uvjeti u nekoj

sredini.

Posljednjih je godina u bogatijim zemljama probir na metabolicke bolesti znatno unaprijeden
primjenom novih laboratorijskih testova. Tomu je pridonjela nova laboratorijska tehnika tandemske
sprektometrije masa kojom se kapi krvi mogu identificirati metaboliti specificni za blizu 30-ak
nasljednih metabolickih bolesti. [2]

Uz standardno prihvacene probire na fenilketonuriju i hipotireozu, neke zemlje su uvele probire za
galaktozemiju, cisticnu fibrozu, kongenitalnu adrenalnu hiperplaziju, misi¢énu distrofiju i brojne

druge.



Bolesti koje nisu vezane za metaboli¢ke i genetske uzroke, a javljaju se tijekom ranog djetinjstva
ovise o Sto ranijem prepoznavanju kako bi se §to ranije provela prevencija i rano lijecenje, mogu se
otkriti drugim vrstama probira. U tu grupu spadaju neke infektivne bolesti kao
kongenitalnatoksoplazmoza, infekcija HIV-om, neke kancerogene bolesti, prevenstveno

neuroblastom, ostecenje sluha, kongenitalna displazija, razvojne anomalije bubrega i brojne druge.

[4]

Kabinet za novorodenacki skrining, Zavod za genetiku i bolesti metabolizma, Klinika za pedijatriju
Medicinskog fakulteta Sveucilista u Zagrebu, Kispaticeva 12, dio je referntnog centra Ministrstva

zdravlja RH.

Optimalna kvaliteta 1 troSkovna ucinkovitost uredaja i laboratorija postize se uz 30 000 - 50 000

uzoraka godi$nje, $to je u Hrvatskoj moguce, uzevsi u obzir 45 000 poroda godisnje. [9]

4.1. Skrining na fenilketonuriju u Hrvatskoj

Sredinom sedamdesetih godina na inicijativu skupine pedijatara, (dr. Dusko Mardesi¢, dr. Gorjana
Gjuri¢), biokemicarke Zore Jezerinac pocele su na Rebru pripreme za organiziranje
novorodenackog skrininga u Hrvatskoj. Kasnije su se u rad ukljucili dr. VIadimir Sarnavka i dr. Ivo

Barié.

Trebalo je organizirati poseban laboratorij za masovno izvodenje Guthrijevog testa na uzorcima
krvi iz cijele Hrvatske (40 000 do 50 000 uzoraka krvi godi$nje, odnosno oko 800 do 1000 uzoraka
tjedno), usvojiti samu tehniku izvodenja Guthrijevog testa, nauliti potvrditi dijagnozu
fenilketonurije nakon pozitivnog Guthrijevogtrsta, nabaviti odgovorarajuée (skupe) pripravke hrane
sa smanjenim sadrzajem fenilalnina za dijetno lijeCenje, osigurati pokretivanje troskova lijeenja od
strane zdravstvenog osiguranja, nauéiti dugoro¢no voditi i nadzirati trajno lijeCenje bolesne djece i

osigurati nov¢ana sredstva za taj posao. [4]

Jedna od tezih zadac¢a bila je motivirati lije¢nike 1 sestre u dvadesetak rodiliSta Sirom Hrvatske na
redovito i ispravno uzimanje uzoraka krvi novorodencadi nekoliko dana poslije rodenja i slanje

uzoraka na analizu na Rebro.

Uz puno upornosti navedenih entuzijasta te uz razumijevanje i potporu odgovararajucih struktura

pocelo je 1978. godine sustavno skupljanje uzoraka krvi novorodencadi iz zagrebackih rodilista.



Prva djeca otkrivena i lije¢ena u Hrvatskoj danas su u svojem cetvrtom desetlje¢u zivota, viSe-

manje uklopljena u zivot svoje generacije.

U tijeku djelovanja hrvatskog programa ranog otkrivanja i lijeCenja fenilketonurije kroz ruke dviju
med. tehnicarki Ljiljane Kulik i Katice Beg proslo je vise od milijun i sto tisu¢a uzoraka krvi

novorodene djece, takoder uz suradnju mikrobioloskog laboratorija i gde. Marice Sliva.

Na potvrdivanju fenilketonurije sa pozitivnim Guthrijevim testom od pocetka su sudjelovale

inzinjerke medicinske biokemije Jelka Janc¢ikovi¢, Paula Grani¢ i Ksenija Fumi¢. [4]

Od 1978. Do 2003. pretrazeno je ukupno 1131912 uzoraka krvi i otkriveno je 134 djece s
fenilketonurijom. [4]

Prema procjenama u Hrvaskoj godiSnje se rada oko 500 djece sa nasljednim metabolickim
bolestima, od kojih velika vec¢ina ostaje neprepoznata ili se otkrije prekasno, dakle 20-25 djece na
godinu, radi ¢ega trostruko viSe nepotrebno umire ili boluje. Nakon otkric¢a bolesti djeca se pozivaju

u Ambulantu za metabolicke bolesti Klinike za pedijatriju.

Bolest se potvrduje drugom, fluorometrijskom metodom odredivanja fenilalanina, a uzimaju se krv i

urin za provjeru postojanja nedostatka fakstoa PAH-tetrahidrobiopterina.

Kvaliteta kontrola bolesti, odnosno provedenje dijete, prati se redovitim mjeseénim odredivanjem

koncentracije fenilalnina iz krvi na filtr papiricu koji roditelji Salju poStom.
Djeca se redovito prate ambulantno, najmanje 4x u prvoj godini Zivota, a nakon toga 2x godisnje.
Procjenjuje se somtski i psihomotorni pregled, a jednom godiSnje se ucini elektroencefalogram.

Programa ranog otkrivanja i lijeCenja fenilketonurije u Hrvatskoj ne bi bilo bez savjesne i
samozatajne suradnje svih lije¢nika i medicinskih sestara koji skrbe o novorodenoj djeci tijekom

svih rodilista u Hrvatskoj. [4]

4.2. Upute za vadenje krvi za novorodenacki skrining

Uzorak krvi treba uzeti svakom novorodencetu zdravom i bolesnom, doneSenom 1 nedoneSenom.

Novorodenacki skrining od 1986 g. spada u obavezne mjere zdravstvene zastite novorodencadi.



U nacelu krv treba izvaditi neposredno prije otpusta djeteta iz rodilista, ne prije kraja treeg dana
zivota (jer prije toga dijete nije primilo dovoljno mlijeka da bi mu koncentracija fenilalanina u krvi

narasla na patolosku razinu) i po moguénosti ne nakon sedmog dana Zivota. [2]

Budu¢i da antibiotska terapija moze test na fenilketonuriju uciniti laZzno negativnim, uzorak se u

nacelu uzima nakon zavrsetka antibiotske terapije.

Najsigurnije i najprikladnije mjesto za uzimanje uzorka krvi je dorzolateralna strana pete
novorodenceta. Kapljicu krvi s koze djeteta treba upijati jednom stranom papiri¢a tamo gdje je
oznacen krug sve dok krv ne prodre na drugu stranu papiri¢a. Ne smije se okretati papiri¢ i upijati
krv drugom stranom. Oznaceni krug mora biti ispunjen krvlju cijeli, ne smeta ako krv prede krug.

Redovito treba slati tri kruga ispunjena krvlju.

Prije uboda djeteta treba pricekati da se dezinfekcijsko sredstvo kojim je koZa obrisana potpuno

osusi. U protivnom se dezinfekcijsko sredstvo pomijesa s krvlju pa je takav uzorak neupotrebljiv.

Jod i sredstva koja sadrze jod (kao Povidon) se ne upotrebljavaju jer ometaju odredivanje

tireotropina za dijagnozu konatalnehipotireoze.
Pozeljno je na poledini filter papiri¢a napisati dobiva li dijete antibiotike i je li teSko bolesno.

Uzorke krvi treba Cuvati na suhom 1i slati u koverti s naSom tiskanom adresom barem 3 puta tjedno
redovitom poStom. Dulje zadrZzavanje uzorka krvi moZe biti uzrok kasno postavljenoj dijagnozi 1

prekasno zapocetom lijeCenju.

Ako se dijete ranije otpusti (prije navrSenog treceg dana zivota) iz rodilista, svejedno mu se vadi krv
za novorodenacki skrining, ali se pri otpustu roditeljima uruci filter papiri¢ i omotnica s adresom
kao i upute o vadenju krvi, s napomenom da se pretraga za skrining ucini do kraja drugog tjedna

zivota u nadleznoj pedijatrijskoj ambulanti, u ambulanti opée medicine ili je u¢ini patronazna sestra.

[2]

4.3. Udruga za pomo¢ obiteljima sa fenilketonurijom

Udruga za pomoc¢ obiteljima sa fenilketonurijom, neprofitna je Udruga koja obavlja socijalno-

humanitarne djelatnosti. Osnovana je 3. ozujka 1990. godine i od tada neprekidno radi na



poboljsanju kvalitete Zivota osoba sa fenilketonurijom, te zajedni¢kom rjeSavanju problema s

kojima se susrecu obitelji i osobe oboljele od fenilketonurije. Udruga broji 176 ¢lanova. [7]

4.3.1. Aktivnosti udruge

- medusobno povezivanje 1 organiziranje pomoc¢i te podrska obiteljima oboljelima od PKU i

njihovim obiteljima
- Unapredivanje kvalitete zivota,edukacija i socijalizacija osoba sa PKU
- informiranje ¢lanova o zakonitim pravima i na¢inima ostvarivanja
- prikupljanje financijskih i materijalnih sredstava za rad
- organiziranje edukativnih i psiholoskih radionica za djecu i adolescente sa PKU
- organiziranje tecajeva kuhanja

- organiziranje PKU ljetnih kampova - centri za rehabilitacije, edukacije i socijalizacije osoba sa
PKU

- tiskanje publikacija (letci, PKU kuharica, priru¢ne kuharice, tablice sa koli¢inom Phe u

namirnicama, prijevodi knjiga,....)
- donacije hrane socijalno ugroZenim obiteljima i oboljelima s viSe djece sa PKU
- suradnja sa nizom ustanova, poduze¢ima, bankama, udrugama

- suradnja sa KBC Zagreb koji je i referentni centar za PKU te s Ministarstvom zdravstva i

Hrvatskim zavodom za zdravstveno osiguranje [7]



5. Uloga medicinske sestre u zdravstvenoj njezi

Vecina nasljednih bolesti metabolizma su rijetke i stoga je za njihovu dijagnozu potrebna velika
doza stalozenosti. Pravovremena dijagnoza dovodi do ranog lijeCenja te moze pomoéi pri
izbjegavanju akutnih i kroni¢nih komplikacija, ostecenja mozga, pa ¢ak i smrti. Simptomi i znakovi
su nespecificni 1 ¢eS¢e su izazvani ne¢im drugim, a ne samo jednom nasljednom metabolickom
bolesti. Anamneza i fizikalni pregled su vrlo vazni, kako pocevsi od rodenja tako i do prvih obroka
hrane koje ¢e novorodence unijeti U organizam. Na primjer,samo povracanje ne mora znaciti da se
odmah posumnja ne neku bolest, kao i slab unos hrane u organizam, povracanje ili konvulzije. Vrlo
rano se otkrije fenilketonurija s obzirom na novorodenacki skrining te dokazivanjem jedne od
bolesti koje su opisane moze se zapoceti s daljnjim lijeCenjem. Kasnjenja u razvoju mogu ukazivati
na smanjeni anabolizam ili pojacani katabolizam koji moze biti smanjen zbog nedostatka supstrata
koji stvaraju energiju ili neucinkovitog iskori$tavanja energije ili bjelan¢evina. Konvulzije, misi¢na
slabost, hipotonija mogu ukazivati na smanjenje energije u mozgu. Moze doc¢i do hipoglikemije
uzrokovane pojacanom potrosnjom ili smanjenim razvojem glukoze te uslijed metabolicke acidoze
(npr. Kussmaulovo disanje kod organskih acidemija). Neobi¢an miris tjelesnih tekucina odrazava
nakupljanje specifi¢nih sastavnica (misji ili pljesnivi miris kod fenilketonurije). Kod nekih bolesti
mokraca na zraku mijenja boju. Organomegalija se javlja kao nemoguénost razgradnje supstrakta,
promjene na oCima ukljuCuju katarakte kod klasi¢ne galaktozemije. Kad se posumnja na
metabolicku bolest, obrada se nastavlja jednostavnim metabolickim pretragama probira, tipi¢no
odredivanje glukoze, elektrolita, KKS, testovima funkcije jetre, razine amonijaka i pretragom
mokrace. Potvrdne pretrage mogu ukljucivati biopsiju, biopsiju misic¢a, pretrage enzima, pretrage
DNK s kojima se otkrivaju mutacije gena koje uzrokuju bolest. Rade se i tzv. provokacijski testovi
da bi se utvrdila bolest, koji mogu biti opasni tako da se moraju izvoditi u kontroliranim uvjetima, s

jasnim planom kako prekinuti moguce simptome i znakove. [9]
Zadace medicinske sestre kod oboljele djece su:

e odrzavanje osobne higijene,

e promatranjebolesnika,

e prehranabolesnika,

e primjenaterapije,

e sudjelovanje i/ili izvodenje medicinsko-tehnickih zahvata,

e prepoznavanje alarmantnih stanja i pruZanje prve stru¢ne pomoci,

e zdravstveni odgoj roditelja.



Promatranje bolesnika jedna je od zadac¢a medicinske sestre u provodenju zdravstvene njege s

ciljem da prikupi podatke o bolesniku i njegovoj bolesti. Promatranjem bolesnika utvrduju se

promjene u izgledu, pri promatranju pocinjemo pregled od glave, napose prema donjim

ekstremitetima.

Informacije (izvor informacija) u sestrinskoj anamnezi u pedijatriji mogu biti subjektivne,

objektivne, primarne, sekundarne, verbalne te neverbalne. [10]

Anamneza i status djeteta obuhvaca raznovrsne informacije prikupljene od roditelja i djeteta, a

obuhvaca:

op¢i podaci: ime i prezime te nadimak, mati¢ni broj te datum rodenja, adresa, telefon,

razlog prijema, medicinska dijagnoza,

stanje kod prijema: tezina, visina, duzina, izgled koze, stanje svijesti, vitalni znaci, izgled
djeteta, prijasnje bolesti i hospitalizacija, da li dijete zna razlog hospitalizacije i kako reagira na
pripremu, postoji li strah vezan uz bolnicu, informiranost roditelja o bolesti,

uvjeti kod kuée (socijalni, grijanje, vlaznost), nepodnosljivost lijekova, imena i godine brace i
sestara, odnos djeteta prema nepoznatim osobama i djeci, promjene u kuéi (u zadnjih Sest
mjeseci),

navike u/s prehranom, umjetna ili prirodna prehrana, bocica, izdajanje mlijeka, broj obroka,
razmaci i koli¢ina hrane, alergija na hranu (jaja, jagode, raj¢ica), koja se vrsta namirnica koristi
uz dojenje, da li dijete jede na zli¢icu, jede li samo ili uz pomo¢, koli¢ina tekucine (sok, voda),
da li ima meduobroke €aja, $to dijete voli, a $to ne,

navike u/s odmorom i snom, da li spava no¢u (koliko), u kojem poloZaju spava te Sto je
potrebno za uspavljivanje - prica, duda, jastuk, gaza, muzika, uspavanka, strip, gledanje crtica
ili filma,ritual spavanja, da li spava samo ili s nekim,

navike u/s eliminacijom, da li je u pelenama ili ne, alergije na pelene, kako trazi na WC, pokreti
trazenja, u koje vrijeme trazi no¢u posudu, da li mokri po no¢i, da li je steklo sve navike i ima li
redovito stolicu,

navike u/s igrom, s ¢im i s kim se igra, kada i kako se igra (skrivaca), zveCke Zarke boje,
drustvene igre, igra s prijateljima, kako provodi slobodno vrijeme, nadoknada nastave, posjeti
prijatelja i nastavnika, najdraza igracka,

navike u/s osobne higijene, kada se kupa, da li se kupa samo, higijena nakon pelene, pranje
glave, navike umivanja i pranja zubica, samostalno oblacenje, $to ne moze (npr. kopcanje

gumbica), samostalno kupanje (koliko puta), samostalna higijena noktiju,



e navike u/s komunikacije, jednosmjerna komunikacija do prve godine, verbalna komunikacija,
vrste placa; sram, Sto znaCe pojedini pokreti, pojedine rije¢i, mucanje, tepanje, druge

primjedbe. [8]

Veliki broj osoba ima nedostatak znanja. Problem je prisutan kada nedostatak znanja uzrokuje
problem i zahtjeva intervenciju medicinske sestre. Neupucenost moze dovesti do anksioznosti,

straha, nesuradivanja. [9]

Medicinska sestra je s bolesnikom 24 sata te je zbog toga njena uloga izrazito bitna. Medicinska
Sestra treba biti smirena, strpljiva, ne ulaziti u sukobe s bolesnikom te mora imati specificne
komunikacijske vjestine. Vazno je znati umiriti bolesnika i tako izgraditi odnos povjerenja te ¢e se

on osjecati sigurno.

Medicinska sestra u svojoj naobrazbi stjeCe odredene kompetencije. "Kompetencije su kombinacija
vjeStina, znanja, stavova, vrijednosti, sposobnosti i prosudbe, koje omogucavaju pravovaljano
izvodenje zdravstvene njege medicinske sestre. Kompetencije su razina provodenja, koje prikazuje
ucinkovitu upotrebu svih tih elemenata™.“Kompetentna medicinska sestra/medicinski tehni¢ar ima
o¢ekivanu naobrazbu, znanje, razvijenu svijest, promisljeno izvodi planirane intervencije, ima
sposobnost izvodenja tehnickih intervencija i visoku razinu u¢inkovitosti. Prvostupnici sestrinstva
kompetentni su za provodenje zdravstvene njege na holisticki, tolerantan, ne osudujuéi, brizan i
osjetljiv nacin, te osiguravaju da prava, vjerovanja i zelje bolesnika nisu ugrozeni. Imaju sposobnost
informiranja, educiranja i nadgledanja bolesnika i njihovih obitelji te sposobnost sigurnog davanja
lijekova i drugih terapija. Sposobnost donosenja sveobuhvatnih i sustavnih procjena koristeci alate
koji odgovaraju bolesniku uzimaju¢i u obzir relevantne fizicke, socijalne, kulturne, psiholoske,

duhovne faktore". [9]

Medicinska sestra kod djeteta oboljelog od fenilketonurije i/ili galaktozemije trebala bi upoznati
djetetove potrebe 1 djelovati kao njegov zagovornik. Takoder je potrebno osigurati sigurno
okruzenje za dijete i razvojne procese koji odgovaraju dobi djeteta, komunicirati iskreno i
ucinkovito s obitelji. Medicinska sestra bi trebala na¢i vremena za sluSanje i objasnjavanje,
promatrati roditelje kao partnere u skrbi za dijete od onog stupnja do kojeg su sposobni ili voljni
sudjelovati te ohrabriti, poticati i nadzirati sudjelovanje roditelja, poStovati Zelje roditelja/ staratelja.
Trebalo bi omoguciti djetetu da bude njegovano u odgovaraju¢em okruzenju, ukljucujuci njegov
dom te prepoznati dijete kao dio njegove obitelji i zajednice, razviti snaznu komunikaciju i vezu
izmedu c¢lanova tima, kako u bolnici, tako 1 u zajednici i kod kuce. Potrebno je razviti

multidisciplinarni pristup skrbi u zajednici, prepoznati i postovati jedinstvenu ulogu u skrbi svakog



¢lana tima, osigurati da obitelj spozna svoje pravo na izbor - Zele li ili ne sudjelovati u istraZivanju i

poducavanju.

Cilj zdravstvene njege je pruziti skrb imajuc¢i na umu najbolje interese djeteta, ocuvati integritet
obitelji, promovirati pruzanje njege od strane obitelji, omoguciti obitelji da zadrzi neovisnost,
kontrolu nad vlastitim Zivotima, odrZavanje djetetove rutine za vrijeme bolesti, bilo u bolnici ili kod

kuce. [9]

5.1. Mogucée sestrinske dijagnoze, ciljevi i intervencije kod djeteta oboljelogod

fenilketonurije i galaktozemije

5.1.1. Smanjena moguc¢nost prehrane u/s sa osnovnom bolesti

Cilj: bolesnik/dijete ¢e imati prehranu prilagodenu osnovnoj bolesti

Intervencije:

e kontrola tjelesne teZine,
e osigurati hranu koju dijete smije konzumirati,
e pomoci pacijentu ukoliko nije u moguénosti samo jesti ili piti,

e pratiti unos - iznos tekucine

5.1.2. Proljev u svezi s promjenom prehrane
Cilj: dijete nece dobiti proljev uzrokovan promjenom prehrane

Intervencije:

e rehidracija,

e izbjegavati hranu koja izaziva proljev

e nadomjestiti elektrolite,

e osigurati hranu koju dijete smije konzumirati,
e osigurati male i ucestale obroke,

e odrzavati higijenu perianalne regije

e edukacija roditelja



5.1.3. Nedostatak znanja i vjestina roditelja u svezi s osnovnom bolesti
Cilj: roditelji ¢e usvojiti i demonstrirati potrebna znanja i vjeStine
Intervencije:

e motivirati roditelje na ucenje,

e upoznati ih s to¢nim izvorima informacija,

e upoznati ih s potrebnim vjeStinama (postavljanje nazogastricne sonde, urinarnog katetera,
redovito davanje terapije...),

e ukljucivanje roditelja u razne udruge

5.1.4. Visok rizik za odbijanjem hrane u svezi promjene okusa i prilagodene dijete

Cilj: dijete ne¢e odbijati hranu zbog promijenjenog okusa

Intervencije:

e Kkoristiti pojacivace okusa,

e U hranu koju ne odbija dodati nadomjesnu prehranu ili terapiju,
e edukacija roditelja

e narucivanje potrebne prehrane 1 terapije

e objasniti roditelju vaznost odrzavanja dijete 1 unosa odredene prehrane u organizam

5.1.5. Strah u svezi s osnovnom bolesti

Cilj: roditelji nece osjecati strah ili ¢e strah biti umanjen dobivenim informacijama o bolesti

Intervencije:

e stvoriti empatijski odnos (sestra-dijete-roditel;j),
e omoguciti sudjelovanje u donosenju odluka,

e stvoriti osjecaj sigurnosti,

e dati potrebne informacije o bolesti

e Koristiti razumljiv jezik,



e potaknuti roditeljada izrazi svoje osjecaje

5.1.6. Nemoguénost majke da doji u/s osnovnom bolesti djeteta

Cilj: imitirati prirodan proces dojenja

Intervencije:

e izdajanje,
e masaza dojki,
e postavljanje obloga,

e tuSiranje u hladnijoj vodi

5.2. Edukacija roditelja

Djeca su najvece blago svojim roditeljima, te je neupitna vaznost roditelja u odrastanju djece. Kada
se roditelji moraju suoditi s dijagnozom i bolesti od koje njihovo dijete boluje u njima se javlja
osjecaj krivnje, ocaja, zalosti, straha, izgubljenosti, bespomoc¢nosti. Nakon postavljanja dijagnoze
moraju se suociti s tim da je njihovo dijete bolesno i tu informaciju prenijeti ostatku obitelji.
Roditeljima oboljelog djeteta slijedi dugotrajan proces prihvacanja i privikavanja koje traje cijeli
zivot. Roditelji su prve osobe uz medicinsko osoblje kojima je potrebna pomo¢ 1 podrska vezana za

njihovo oboljelo dijete, lijeCenje, prehranu.

Roditelji trebaju usvojiti razli¢ita znanja vjestine, informirati se o novitetima vezanima uz prehranu
te efikasnije postizanje odgojnih uloga. Primarni zadatak institucije, odnosno njegovih zaposlenika
koji treba da uzmu krv za analizu njithovom novorodencetu je edukacija o novorodenackom
skriningu o kojem roditelji trebaju biti upoznati o vaznosti isklju¢ivanja ili potvrdivanja neke od

navedenih prethodno bolesti te je bitna psiholoska pomo¢.

Medicinska sestra trebala bi u suradnji sa roditeljima:

e organizirati i sudjelovati u radu savjetovaliSta, raditi s roditeljima individualno i grupno te

koristiti prakticne 1 djelotvorne savjete



pribliziti roditeljima probleme na njima razumljiv nacin te im omoguciti tiskane materijale iz

odredene problematike
procijeniti znanje i stavove roditelja o bolestima od kojih boluje njihovo dijete
organizirati i poticati edukativne emisije u javnim medijima (radio, televizija)

educirati roditelje o postupcima vezanima uz prehranu, isticati pozitivne strane i negativnosti

pojedinih postupaka
poticati roditelje da postavljaju pitanja te pronaéi vremena za odgovore na pitanja
provesti edukaciju sa roditeljima ¢ija djeca boluju od istih bolesti

poticati roditelje da se uclane u udruge roditelja oboljele djece



6. Zakljucak

Skrb za osobe oboljele od fenilketonurije i galaktozemije traje cijeli Zivot, treba biti cijelog zivota
strogo kontrolirana prehrana i pravovaljano provedena. Prehrana se pocinje provoditi ve¢ od samog
rodenja djeteta kako bi se sprijeCila pojava nepopravljivih oSteéenja i neuroloskih poremecaja.
Probir na fenilketonuriju otvara moguénost ranog otkrivanja te bolesti, te sprjeCavanja da dode do
simptoma vezanih uz navedenu bolest. Skrining se radi svakom novorodencetu bilo bolesnom ili
zdravom prilikom izlaska iz rodilista/bolnice te je potrebna samo analiza kapljice krvi kako bi se
eventualna bolest otkrila i sprije¢io njezin razvoj. Ako se test pokaZze pozitivnim roditelji se
pozivaju u Ambulantu za metabolicke bolesti gdje dobivaju sve potrebne informacije vezane uz
bolest kako bi njihovo dijete moglo zivjeti poput ostale djece. LijeCenje fenilketonurije obuhvaca
protokol koji se sastoji u tome da se hranom od prvih dana zivota unosi onoliko fenilalanina koliko
je potrebno za ugradnju u vlastite proteine kako bi se sprijecilo nakupljanje viska fenilalanina u
organizmu i oSteéenje mozga. Dijetnu ishranu je mogucée provoditi posebnim mjeSavinama bez
fenilalanina. Takvi preparati su u praskastom obliku uz dodatak malih koli¢ina adaptiranog mlijeka
ili druge niskoproteinske hrane. Dijetno lijeCenje fenilketonurije bi trebalo trajati dozivotno uz
strogo pracenje rasta i razvoja. LijeCenje se bazira na pravilnoj prehrani, o kojoj ¢e roditelje
poduciti medicinsko osoblje koje je uklju¢eno u skrb i njegu njihovog djeteta. Vazno je naglasiti da
je prehrana vrlo skupa i da je takav nacin prehrane skuplji, jednoli¢ni, izbor namirnica je malen, ali
kako je ta prehrana djetetu neophodna za Zivot nikako se ne smije posustati ili odustati od takvog

nacina prehrane kako ne bi doslo do nepopravljivih posljedica.

Galaktozemija je metabolicka bolest koja proizlazi iz naslijedenog poremecaja koji sprjecava
pravilan metabolizam galaktoze, Secera koji se nalazi u mlije¢nim proizvodima poput mlijeka. Na
galaktozemiju treba posumnjati ukoliko se u laboratorijskim pretragama nade galaktoza i galaktoza
1-fosfat. Prvi simptomi se javljaju ve¢ u prvim danima zivota, nakon prvih obroka mlijeka.

Novorodenc¢ad ne dobiva na teZini, odbija hranu, povraca, imaju Zuticu i prestaju normalno rasti

Danas postoje razne udruge Koje pruzaju pomo¢ mladim roditeljima kako bi smogli snagu i
poboljsali kvalitetu Zivota oboljelim osobama. To su neprofitne udruge koje pomazu i u rjeSavanju

problema kod osobe ili obitelji kod koje postoji oboljeli ¢lan.



U svakom drustvu pa tako i u naSem postoje pojedinci koji smatraju da su osobe oboljele od
fenilketonurije i galaktozemije teret za uzu i Siru obitelj te opéenito za okolinu u kojoj se nalaze, ne
misle¢i pritom na to kako je sama mala pomo¢ potrebna u lijeCenju, 1 kako te osobe sa
pravovaljanim lijeCenjem ne razlikuju se ni po ¢emu od normalnih zdravih osoba. Naime, osobe
oboljele od fenilketonurije mogu stvarati svoju vlastitu obitelj, iako za to postoji odredena
procedura koje bi se roditelji trebali pridrzavati kako bi sprijecili rizik. Glavni rizik kod stvaranja
obitelji je majka oboljela od fenilketonurije, koja mora biti na strogo kontroliranoj dijeti prije samog

pocetka trudnoce.
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